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Caso clinico
XY nato a 37 settimane EG da parto va-
ginale precipitoso, liquido tinto di meco-
nio, discreto adattamento neonatale. Ne-
gli ultimi giorni di gestazione segnalati 
movimenti fetali a cadenza ritmica. A 6 
ore di vita il bambino presentava stato di 
male elettroclinico con spasmi miocloni-
ci ai quattro arti; la terapia antiepiletti-
ca con fenitoina e midazolam risolveva i 
fenomeni clinici ma persistevano le crisi 
elettriche. Come da protocollo nelle cri-
si refrattarie [1] veniva eseguito trial con 
piridossina ev 100 mg con cessazione del-
le crisi. In monoterapia con piridossina il 
tracciato mostrava progressivo migliora-
mento fino a completa normalizzazione. 
Dopo un mese il paziente ritornava per 
sintomi neurologici (insonnia, irritabili-
tà) 20 ore dopo la somministrazione di 
B6. Per confermare la piridossino-dipen-
denza del bambino veniva tentata la so-
spensione della vitamina B6, con ricom-
parsa di crisi multifocali, interrotte dalla 
somministrazione di piridossina. Il bam-
bino veniva dimesso in terapia con vita-
mina B6 15 mg/kg ogni 12 ore, con buon 
controllo delle crisi e outcome neurolo-
gico normale a 18 mesi. Il pannello ge-
netico per epilessia inaspettatamente ri-
sultava negativo per epilessia piridossino 
dipendente (PDE) e mostrava una muta-
zione missenso in omozigosi c(674G>A) 
p(Arg225His) nel gene PNPO. 
Background
L’epilessia piridossino dipendente (PDE) 
e l’epilessia piridossal/fosfato dipendente 
(PNPO) sono difficilmente distinguibili 
da un punto di vista clinico: si caratteriz-
zano per spasmi mioclonici (talora a esor-
dio prenatale), associati a irritabilità, in-
sonnia e startles. Alla nascita è frequente 
il riscontro di distress respiratorio e li-
quido tinto [1]. In attesa della conferma 
genetica, la somministrazione empirica 
di piridossina e piridossalfosfato è ancora 
il metodo di scelta per una diagnosi e un 
trattamento tempestivo [1]. I primi pa-
zienti descritti con epilessia PNPO ave-
vano crisi che rispondevano al piridossal-
fosfato e non alla piridossina [1,2]. Ne-
gli ultimi anni tuttavia lo spettro clinico 
dell’epilessia PNPO è diventato più am-
pio e sono stati descritti genotipi respon-
sivi alla piridossina [2-4]. La mutazione 
c(674G>A) p(Arg225His), in particola-
re, è descritta in 14 pazienti piridossino- 
responsivi ed è frequente nei Paesi dell’ex 
Jugoslavia [2-4]. Si caratterizza per un fe-
notipo epilettico severo, con tuttavia una 
ottima risposta clinica alla somministra-
zione di piridossina [3,4]. L’inizio tardi-
vo o la somministrazione discontinua di 
B6 in questi pazienti si associa infatti a 
outcome neuromotorio infausto con sta-
to epilettico refrattario o tetraparesi spa-
stica; è descritta anche la recidiva critica 
nello switch terapeutico dalla piridossi-
na al piridossalfosfato [4]. Considerando 
questa nozione e l’ottimo compenso cli-
nico e metabolico del nostro paziente ab-
biamo proseguito a lungo termine la mo-
noterapia con piridossina. 
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E. è una lattante di 2 mesi, secondogeni-
ta, nata da gravidanza riscontrata alla ven-
titreesima settimana. Giunge alla nostra 
attenzione per riferito riscontro di tracce 
ematiche isolate e miste a feci nel panno-
lino, di cui la madre produce documen-
tazione fotografica (Figura 1). All’esame 
obiettivo è in buone condizioni generali, 
non presenta ragadi né tracce ematiche al 
sondaggio rettale, l’addome è trattabile, la 
restante obiettività è nella norma. La ma-
dre riferisce di aver sospeso da 2 settimane 
l’allattamento al seno su “indicazione del 
curante”. Per chiarire l’origine del sangui-
namento si ricovera. 
Dopo poche ore la madre mostra due pan-
nolini con tracce fucsia (Figura 2), negati-
ve allo stick per sangue e non reagenti con 
acqua ossigenata. Decidiamo di conserva-
re tutti i pannolini. 
Alla visita il giorno seguente la bimba 
presenta tracce ematiche fresche a livel-
lo dell’ostio vaginale, positive per sangue 
allo stick; emocromo e test coagulativi ri-
sultano nella norma, negative la ricerca 
di virus, batteri e sangue occulto su feci 
e negativo l’esame urine. L’ecografia ad-
dominale evidenzia una cisti ovarica sub-
centimetrica di scarso rilievo clinico. I 
valori di emoglobina sono stabili dall’in-
gresso (10 g/dl).
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Durante la degenza la madre segna-
la inoltre episodi di revulsione dei bul-
bi oculari con irrigidimento e difficoltà 
nell’alimentazione, mai accertati dal per-
sonale.
Sospettiamo una S. di Munchausen by 
proxy. Attiviamo le Autorità competenti 
e la Medicina legale per la caratterizza-
zione biologica e genetico-identificativa 
del presunto materiale ematico (Figure 
3-4), che risulterà essere sangue materno. 
Parallelamente attiviamo un percorso di 
supporto per la madre, per la comunica-
zione della diagnosi e la presa in carico. 
La piccola viene dimessa in affido tem-
poraneo, secondo disposizione legale. La 
madre confessa e accetta il percorso di 
supporto. 
La sindrome di Münchausen by proxy 
(MBPs), disturbo fittizio imposto per procu-
ra, identifica un disturbo mentale che affligge 
per lo più madri e le spinge a simulare o arre-
care direttamente un danno fisico al figlio per 
attirare l’attenzione su di sé, assumendo per 
interposta persona il ruolo di malato.
Costituisce una forma di abuso caratteriz-
zato dalla necessità di un contesto medico- 
sanitario per essere attuato. L’incidenza 
del disturbo è in media 1,2/100.000 nuovi 
casi/anno, e sale a 3/100.000 sotto l’anno 
di vita. La mortalità conseguente è calco-
lata intorno al 10% [1].
La MBPs si può manifestare con la simu-
lazione (descrizioni dettagliate dei distur-
bi), falsificazione di esami di laboratorio 
o inquinamento di campioni, con ampli-
ficazione di sintomi di una malattia reale 
o nella forma più grave con l’induzione dei 
segni e sintomi di malattia. 
Il medico si trova in una situazione com-
plessa. Da un lato deve percepire l’ingan-
no di cui è vittima insieme al bambino, 
deve sfuggire al ruolo di complice (Mün-
chausen by doctor) e deve adoperarsi per 
rompere la catena dell’abuso [2].
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Figura 4. Il campione è risultato positivo per 
emoglobina umana e le analisi genetiche del ma-
teriale hanno permesso di attribuirlo alla madre 
biologica di E.
Figura 1. Dettaglio di una delle immagini mostrate dalla madre in PS.
Figura 2. Pannolino fornito dalla madre poco dopo 
il ricovero. Si notano 2 spot distinti con sbavatu-
re verso l’esterno, di colore fucsia. Reazione al 
perossido di idrogeno: assente. Multistick per 
sangue negativo.
Figura 3. Uno dei numerosi pannolini prodotti dalla madre durante il ricovero. Positivo al multistick per 
sangue. 
